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CASO CLÍNICO 
70 anos, raça negra 
Queixa de diminuição progressiva da AV ODE, indolor   
  
S. Urgência 
MAVc= 4/10 ODE 
PIO =25mmHg ODE 
• Lesões hiperpigmentadas na conjuntiva bulbar e esclerótica inter-palpebral 
•  Pigmentação puntiforme na córnea perilímbica às 3 e 9 h 
• Catarata cortico-nuclear 
Biomicroscopia 
EXAME OFT 
• Disco com escavação suspeita (0.7 x 0.6), atrofia β 
Fundoscopia 




Paquimetria = 509-510µm ODE 
• Diminuição da camada de fibras nervosas 
OCT 
Lesões hiperpigmentadas nas mãos 
EXAME OBJETIVO GERAL 
Artrite nos joelhos, ombros, cotovelos, mãos e coluna tóraco-lombar + osteoporose 
+ limitação funcional progressiva 
 






Pela história e manifestações clínicas foi colocada a 
hipótese diagnóstica de  ... 
ALCAPTONÚRIA 
Pigmento acastanhado/azulado/negro (ocre) 
Deposição em vários órgãos e tecidos, com predilecção pelo tecido conjuntivo das 
articulações, pele, olho e sistema cardiovascular  
Ác. homogentísico 
Deficiência da enzima ácido homogentísico oxidase   
Mutação no Cromossoma 3 
Doença rara do metabolismo da fenilalanina e tirosina  
AR  




• Provas qualitativas e quantitativas de A.Homogentísico 
no plasma ou urina 
• Histopatologia e imunohistoquímica de biópsia de 
tecido envolvido 
Manifestações 
• Urina escura (1º sinal) + litíase 
• Artropatia ocronótica - manifestação mais incapacitante 
• Coloração azul escurecida da pele 
• Lesões cardíacas valvulares 
• Oculares 
ALCAPTONÚRIA- Manifestações Oculares 
70% dos doentes  
 
Hiperpigmentação da esclera na área interpalpebral 
-principal manifestação ocular 
-pode ser evidente por volta dos 20-30 anos, antecedendo em 10-20 anos o início de outras manifestações sistémicas, auxiliando 
no diagnóstico precoce da doença 
 
Hiperpigmentação da conjuntiva, da pálpebra e da córnea perilímbica  
tipicamente em gotas de óleo (“oil drop”) e poupando a região central da córnea  
PATOGNOMÓNICA 





















Sistémica Doença de Addison Ocronose 
Sindrómica Complexo de Carney’s S. Peutz-Jeghers 




A visão geralmente não é afectada 
 
Estudos recentes evidenciam, a deposição de 
pigmento em outras estruturas oculares como 
câmara anterior, trabéculo, cristalino, vítreo e NO 
 
Glaucoma  
A ocorrência  simultânea das duas patologias pode ser uma mera 
coincidência ou, pelo contrário, o glaucoma poderá ser secundário à 
deposição de pigmento ocre no trabéculo 
Pela história, manifestações clínicas e após exclusão de outras causas 
foi estabelecido o diagnóstico de ... 




As manifestações oculares na alcaptonúria são comuns e podem auxiliar o seu 
diagnóstico.  
A deposição de pigmento em “oil drop” na córnea perilímbica é considerada 
patognomónica da doença. 
É fundamental conhecer esta patologia, seus achados clínicos e tê-la em consideração 
no diagnóstico diferencial de hiperpigmentação das estruturas oculares. 
A associação com glaucoma é controversa. 

